Carátula 


SEÑORA SECRETARIA.- Está abierto el acto. 


Debido a que no se encuentra presente la señora Presidenta de la Comisión, corresponde 
designar Presidente ad hoc. 


SEÑOR LACALLE HERRERA.- Propongo al señor Senador Agazzi. 
(Apoyados) 
(Ocupa la Presidencia el señor Senador Agazzi) 

SEÑOR PRESIDENTE.- Habiendo número, está abierta la sesión. 
(Es la hora 16 y 05 minutos) 


En nombre de la Comisión de Salud Pública, damos la bienvenida a los representantes de la 
Asociación de Acondroplasia Uruguay, señores Laura Morey y Alcides Sosa. 


Seguramente es de su conocimiento, pero les informamos que la Comisión está analizando un 
proyecto de ley por el que se crea el Programa Nacional de Enfermedades Raras. 


Damos la palabra a la señora Morey. 
SEÑORA MOREY.- Antes que nada, agradecemos a los señores Senadores que nos hayan recibido. 


Somos integrantes de la Asociación de Acondroplasia Uruguay y quisiera explicar, como 
primer punto, en qué consiste esta afección. Concretamente, la acondroplasia es una enfermedad 
genética incurable, es uno de los tipos de enanismos. Todo esto lo hemos aprendido con el correr del 
tiempo, luego de ser creada la Asociación, porque en Uruguay no teníamos la información necesaria 
para saber en qué consistía la enfermedad. Para empezar, desde el propio nombre de esta afección, 
“acondroplasia”, todo resultaba extraño, pues nos enfrentábamos a una enfermedad sobre la que no 
teníamos ningún conocimiento. Por esa razón formamos la Asociación y, posteriormente, teniendo en 
cuenta su buen funcionamiento, pensamos que debería ser considerada parte de un programa 
nacional, a través del cual se creara un banco de datos con información actualizada, entre otras cosas 
porque para los padres es fundamental disponer de dicha información. 


Si los señores Senadores están de acuerdo, a continuación le cedería el uso de la palabra al 
señor Sosa, quien se va a referir a otros datos. 


SEÑOR SOSA.- Agradecemos la oportunidad que nos han dado los señores Senadores de poder 
brindar nuestra opinión sobre este proyecto de ley por el que se crea el Programa Nacional de 
Enfermedades Raras, es decir, enfermedades de baja prevalencia. Nuestra Asociación viene 
impulsando este proyecto desde la Legislatura anterior, por lo que esperamos que en esta se pueda 
avanzar. 


La motivación para la creación de este Programa nació con nuestros hijos, porque nos 
encontramos frente a un problema que no esperábamos y sin un lugar donde acudir para buscar 
asesoramiento. Los diagnósticos que recibíamos eran erráticos, no existía apoyo y teníamos más 
dudas que certezas. Hoy sabemos que la tecnología aplicada a la información y un equipo de gente 
con buena capacitación técnica puede ayudarnos a cambiar esa realidad, a compartir los 
conocimientos disponibles y a combinar los recursos de la manera más eficiente, a fin de abordar con 
eficacia los problemas que se presentan. 


En realidad, no existe una política sanitaria específica para las enfermedades de baja 
prevalencia en su conjunto, lo cual ocasiona retrasos en los diagnósticos y, a causa de esto, muchos 
problemas y dificultades a los pacientes y sus familias. Por eso, desde el inicio nuestra Asociación 
funcionó como un plan nacional, en nuestro caso relacionado con el enanismo. Es así que disponemos 
de un banco de datos donde figuran más de 230 patologías que producen enanismo -entre ellas, la 
acondroplasia- las formas posibles de diagnóstico y los laboratorios que pueden realizarlos, avalados 
por Eurordis que es la mayor organización de enfermedades raras o de baja prevalencia a nivel 
mundial. Nuestra Asociación ha creado un archivo con los casos que han sido reportados, links, alertas 
de publicaciones científicas e incluso oficinas de patentes en todo el mundo; asimismo, sabemos 
quiénes son los profesionales que se dedican a esta especialidad y mantenemos contacto directo con 
los médicos de la región. 


SEÑOR SOLARI.- Me interesaría que nos reiterara el nombre de la organización mundial a la que 
acaba de referirse el señor Sosa. 


SEÑOR SOSA.- El nombre de la organización europea de enfermedades raras es Eurordis. 


Como venía diciendo, nuestra Asociación brinda asesoramiento a familias e institutos de 
enseñanza; inclusive, existen médicos que nos solicitan información acerca de pacientes con esta 
patología. Contamos con el apoyo del doctor Natalio Blankleider, quien actúa como asesor honorario, 
ayudándonos a entender y a ordenar la información, a elaborar actividades médicas, como por ejemplo 
talleres en los que se trabaja con los padres, todo lo cual contribuye a que tengamos una visión técnica 
sobre esta patología. 


Tenemos un registro nacional de todos los afectados por esta enfermedad que hemos 
encontrado en el camino, lo que nos permite ofrecer información actualizada y trabajar en talleres y 
otras actividades que lleva adelante la asociación. La acumulación y el análisis de la información sobre 
nuestros asociados nos ha permitido formular proyectos y talleres sobre algún aspecto específico en el 
que se hayan detectado carencias. 


Cabe agregar que hemos presentado un proyecto ante la Fundación Mapfre -una 
organización europea- que nos ha permitido llevar adelante tareas referentes a salud y aspectos 
sociales, algo que está muy presente en las personas que sufren enanismo. 


Queremos destacar también que somos socios fundadores de la Plataforma Latinoamericana 
de Enfermedades Raras, que se creó en la ciudad de Buenos Aires en el año 2008, lo que nos permite 
acceder a información y actividades coordinadas entre esta organización y Eurordis. Quiere decir que 
los resultados que hemos obtenido con nuestra Asociación han sido muy buenos, por lo que 
entendemos que esta experiencia debe extenderse a todas las enfermedades de baja prevalencia. 


A nuestro entender, lo más importante que prevé este proyecto de ley es la creación de un 
banco de datos con todas las enfermedades, que permitirá a los pacientes y a los profesionales 
acceder a aquella información relacionada con las técnicas actualizadas de diagnóstico, los 
laboratorios avalados para su realización, la obtención de información sobre los profesionales 
especializados en el país o en la región y las organizaciones de pacientes que brindan apoyo. 
Respecto a este punto, debemos señalar que se podrían instrumentar medidas tendientes a capacitar u 
orientar a estas organizaciones no gubernamentales, sin costo alguno, y de esta manera se aseguraría 
la eficacia de su trabajo. 


La falta de un plan global, como el que procuramos, impide la realización de políticas de 
prevención y, aunque en estas enfermedades es difícil lograrla, en algunos casos sería posible. No 
obstante, debemos reconocer que en nuestro país se han desarrollado medidas de prevención primaria 
para algunas de las enfermedades raras incluidas en las listas europeas, a partir de la promulgación de 
la Ley N* 18.071, iniciativa que tuvo su origen en una propuesta de la señora Senadora Xavier. 


Sabemos que para crear una ley no solo se necesita preocupación, sino fundamentos y 
acumulación de información. Por eso, repito, disponer de un banco de datos con información sobre 


todas las enfermedades de baja prevalencia que se manifiestan en la población, contribuiría al logro de 
soluciones como la antes mencionada. Cabe destacar el ejemplo de Europa donde, luego de elaborar 
un manual específico de atención temprana, se ha logrado reducir los problemas de columna de los 
niños que padecen esta enfermedad; se debe tener en cuenta que el 56% de estos niños desarrollan 
problemas de columna durante su crecimiento. 


En consecuencia, el plan propone partir de un enfoque común de las enfermedades raras, 
tomando como base las buenas prácticas existentes en otros países, de manera tal de poder ayudar a 
poner en comunicación a los pacientes, compartir bases de datos entre grupos de investigación, 
recabar información para la investigación clínica y presentar casos a los especialistas para mejorar la 
calidad del diagnóstico. 


El aspecto económico también incide en el abordaje de las enfermedades raras. Sabemos 
que en España, por ejemplo, el 15% del gasto total de la atención sanitaria se destina a este tipo de 
enfermedades y que la aplicación de planes similares ha mejorado notoriamente el número de casos 
detectados. En nuestro país, el 35% del índice de mortalidad infantil -que tanto se menciona- 
corresponde a estas patologías. En cambio, en Europa, las unidades de atención creadas a partir de 
estos planes han logrado modificar más del 40% de los diagnósticos primarios. Este porcentaje nos 
llamó la atención, pero lo corroboramos a través de varias fuentes de Estados Unidos y España y 
comprobamos que es real. Según datos aportados por Eurordis muchos niños son atendidos por 
enfermedades que no tienen e, incluso, a uno de cada seis se le realizan cirugías innecesarias, 
basadas en diagnósticos erróneos. 


Pensando en una media mundial, entre un 3% y 4% de los niños son portadores de 
enfermedades raras de origen genético. Si en Uruguay nacen 48.000 niños por año, es perfectamente 
posible que 1.500 nazcan afectados por alguna enfermedad de baja prevalencia. De acuerdo con los 
estándares internacionales, un niño con una enfermedad de este tipo concurre a los servicios de salud 
siete veces más que uno normal. En Europa, en su primer año de vida un niño normal realiza veinte 
visitas al médico, pero si padece acondroplasia ese número se triplica, porque necesita sesiones de 
fisioterapia cada diez o quince días y una evaluación permanente. 


En el caso de Uruguay, es necesario tener en cuenta que, además del costo de los exámenes 
médicos -que siempre son los más caros- los padres pierden horas de trabajo, a lo que se agregan los 
gastos de traslado, porque a pesar de que tenemos la capacidad técnica y la infraestructura necesaria, 
el diagnóstico definitivo se debe realizar en el exterior. Cabe acotar que muchas veces se diagnostica 
acondroplasia cuando en realidad se trata de otra enfermedad, que también provoca enanismo, pero 
cuyo tratamiento es más efectivo. Esto significa que a ese niño se le está privando de una calidad de 
vida normal y, como padres, entendemos que la situación es muy problemática. Ante un caso de este 
tipo, como Asociación no nos es posible decirle a los padres que probablemente el diagnóstico 
realizado a su hijo sea erróneo, máxime si consideramos que no tenemos a dónde dirigirlos. Por tal 
motivo, en el proyecto que presentamos a la fundación europea incluimos la posibilidad de que un 
equipo médico especializado viniera a nuestro país para realizar una jornada de evaluación de todos 
los niños con problemas de crecimiento. 


La anterior Ministra de Salud Pública, doctora María Julia Muñoz, nos apoyó con este proyecto 
y hace dos meses se realizó una jornada -de cuyo costo nos hicimos cargo nosotros- en el Hospital 
Pereira Rossell, con la participación de la Sociedad Uruguaya de Pediatría. Esta jornada fue 
acompañada de un encuentro que se desarrolló en el Anfiteatro del Hospital con gran concurrencia de 
profesionales y, para que esto se extienda en el tiempo, nuestra Asociación se hará cargo del pago de 
becas a médicos pediatras para que profundicen sus conocimientos en este tema en el Hospital 
Garrahan, en Buenos Aires. Además, hemos firmado un convenio con un laboratorio local y hoy nuestra 
Asociación paga los exámenes genéticos de estos niños. Asimismo, estamos desarrollando talleres de 
apoyo a los niños y sobre todo a los adolescentes con enanismo. El índice de suicidio de enanos 
adolescentes en Europa es el triple que el de sus pares normales, pues es precisamente a esa edad 
que deben asumir que su problema es para siempre y no tiene solución. 


Nuestra hija tiene siete años, quiere ser bailarina y le dice a sus compañeritos que crece 
“despacito”, pero que después va a ser como ellos. Nuestra tarea como padres es prepararla para 


superar esa etapa, como también debemos hacerlo nosotros. 


Reitero que para una Asociación vinculada a una enfermedad de baja prevalencia, es 
estratégicamente importante conjuntar en una unidad de este tipo todos los esfuerzos individuales de 
aquellas asociaciones que trabajan para mejorar la calidad de vida de otras personas. 


Este proyecto de ley, sin duda, está sentando las bases para ayudar a muchísima gente con 
otras enfermedades, como en su momento nosotros también nos sentimos ayudados. 


Agradecemos a los señores Senadores su recibimiento y quedamos a las órdenes para lo 
que deseen. 


SEÑOR SOLARI.- En primer lugar, agradezco muy especialmente su visita y la información que nos 
han brindado, que no solamente refleja preocupación y dedicación personal, sino también una gran 
seriedad en el encare del tema. 


Quisiera realizar algunas preguntas. La primera de ellas está relacionada con un Programa 
del Banco de Previsión Social que, según tengo entendido -pido disculpas por no tener un 
conocimiento cabal del mismo- apoya económicamente a las familias que tienen descendientes con 
enfermedades congénitas. La acondroplasia es una enfermedad que la persona presenta desde el 
nacimiento. 


SEÑOR LACALLE HERRERA.- Tal vez se podría definir la enfermedad desde el punto de vista 
médico. 


SEÑOR SOLARI.- Antes que nada, quisiera aclarar que hace más de cuarenta años que egresé de la 
Facultad de Medicina y nunca me dediqué al área clínica. Mi recuerdo sobre la enfermedad es vago - 
seguramente, los padres que nos visitan tendrán un conocimiento más profundo de la misma- pero 
podría decir que la acondroplasia es un defecto de la maduración de los cartílagos que implica un 
enlentecimiento del crecimiento de los huesos. Básicamente, en todos los seres vivos, los huesos 
crecen como consecuencia de la extensión muscular, que es lo que les permite elongarse. En este 
caso ello no se produce, pues los cartílagos no se cierran totalmente; el enanismo se advierte muy 
prematuramente. 


Propongo que se les ceda el uso de la palabra a los padres, que saben mucho más acerca 
del tema. 


SEÑORA MOREY.- Esta enfermedad se desarrolla en los llamados huesos largos, como los brazos y 
piernas. A lo largo de toda la vida, esos huesos van a crecer mucho menos que lo normal, provocando 
una desproporción en el tamaño de las diferentes partes del cuerpo. La acondroplasia posee 
características específicas en las personas que la padecen: el tronco es normal pero la cabeza es 
grande, la nariz achatada, las piernas se arquean debido al no crecimiento de los huesos, lo que 
provoca una serie de trastornos a nivel de la columna vertebral. El cuerpo va desarrollando la 
musculatura para poder sostenerse mejor. 


SEÑOR SOSA.- El tipo de osificación que se perjudica con la mutación es la endocondral, que incluye 
los huesos largos y otros del interior de la cabeza; por eso se observa la desproporción, así como 
problemas de oídos, de las piernas -una crece y la otra no- y de la columna. Una de las dificultades 
más grandes que existe es que la columna no crece, pero la médula sí. Eso les provoca una restricción 
en el espacio de la columna, lo que a su vez genera graves problemas neurológicos. Conociendo la 
enfermedad, eso se puede prever y estimar; se pueden elaborar gráficas para saber en qué momento 
va a surgir la restricción a lo largo de la vida de la persona. Dependiendo de cómo sea la mutación, 
pueden surgir más o menos problemas. La mutación más común se llama acondroplasia, pero hay 
otras como la pseudoacondroplasia -que es mortal- y la hipoacondroplasia -que es más leve- así como 
osteogénesis de otra clase. Todas estas mutaciones son discapacitantes, inclusive la acondroplasia, 
que les provoca problemas físicos como los que mencioné, de oído y de accesibilidad, entre otros. Las 
personas que padecen esta enfermedad no alcanzan a un mostrador, por ejemplo, ni a los pizarrones o 


a los baños de las escuelas. Hoy estamos trabajando sobre todo esto. Precisamente, estamos llevando 
escaleritas para los niños de las escuelas, a efectos de que puedan llegar a los pizarrones. 


SEÑOR SOLARI.- Supongo que el inicio de las manifestaciones de esta enfermedad es en los 
primeros años de la vida de la persona, antes de los cuatro o cinco años. 


Me pregunto si ustedes pueden aportarnos información sobre este Programa del Banco de 
Previsión Social que asume los costos de los tratamientos de las enfermedades congénitas desde el 
nacimiento y durante toda la vida de la persona. Quisiera saber si la acondroplasia está o no incluida 
dentro de ese Programa y si en algún momento ustedes tuvieron alguna clase de vínculo con el Banco 
de Previsión Social a raíz de este tema. 


Según lo que entendí, ustedes planteaban que entre los objetivos más importantes del 
proyecto de ley se encontraba la creación de un banco de datos de pacientes, de conocimientos, de 
profesionales, de servicios, es decir, de todo lo que hace a la conjunción de información. Esto no 
parecería tener un costo muy elevado una vez que esté organizado; puede tener un costo de inversión 
inicial relativamente alto, pero no un costo de funcionamiento muy importante, porque básicamente se 
trata de alimentar y utilizar una base de datos una vez que está creada. 


Otro de los objetivos que ustedes señalaron tiene que ver con la coordinación entre 
asociaciones de familiares o de pacientes que sufren distintos tipos de enfermedades de muy baja 
prevalencia. Me pregunto si, a su juicio, esos son los objetivos más importantes. Si no me equivoco, 
también se ha hablado de algún aspecto económico, pero la referencia que se hizo tiene que ver con la 
repercusión económica negativa por la ausencia de una política adecuada en materia de prevención. 


Al mismo tiempo, me gustaría saber si las familias, los niños o los pacientes reciben alguna 
pensión con motivo de esta clase de enfermedades. 


En concreto, quisiera que nos hablaran sobre cómo ven ustedes todo lo relativo a los 
objetivos del proyecto de ley que está a estudio de la Comisión. 


SEÑOR SOSA.- En lo que tiene que ver específicamente con la acondroplasia -o con todas las 
personas afectadas de enanismo- hay un tema planteado con el Banco de Previsión Social, por lo que 
estamos procurando que salga por otro lado, porque el Banco no certifica discapacidad por esa 
enfermedad. 


SEÑOR LACALLE HERRERA.- ¿Usted se refiere a discapacidad total? 


SEÑOR SOSA.- No, simplemente discapacidad. Cabe aclarar que estar amparado por la Ley N* 
16.095 implica, por ejemplo, poder participar del 4% de las vacantes existentes en la Administración 
Pública; además, las empresas que toman gente con discapacidad -en nuestro caso, el enanismo- 
puedan descontar impuestos. Ahora bien, los adultos enanos se han encontrado con que los médicos 
del BPS no les certifican discapacidad y nosotros creemos que eso se debe a un problema de 
interpretación de lo que implica una discapacidad. Se entiende como tal la interacción de una persona 
con una disminución frente a las barreras ambientales y de actitud que esa persona debe superar. 
Claramente un enano enfrenta los dos problemas: las barreras medioambientales y las de actitud. La 
persona enana es discriminada porque, como decimos siempre, es la única enfermedad que provoca 
burla; nadie se ríe de una persona con síndrome de Down o ciega, pero sí de un enano, y eso provoca 
problemas en lo laboral, así como de inserción social en las escuelas, o en los liceos cuando son 
adolescentes. Realmente es una problemática muy grave. Ahora bien, como señalé antes, en el BPS 
no certifican esta discapacidad y eso no les permite acceder a los derechos que prevé la ley. 


En una oportunidad hablamos con el Presidente de la Comisión Nacional Honoraria del 
Discapacitado, señor Della Gatta, quien nos expresó que una de las posibilidades que teníamos era 
crear un protocolo que declarara a las personas afectadas de enanismo dentro de un determinado 
parámetro, amparadas por la Ley N* 16.095, pero si bien hemos mantenido entrevistas con Diputados 
y con un montón de gente, no hemos logrado llevar adelante eso. Precisamente, en el día de hoy un 


grupo de enanos viajó a Paysandú a instancias del Diputado Verri, quien está tratando de llevar 
adelante un proyecto de ley que ampare a esas personas. Es importante señalar que en el Uruguay los 
enanos con derecho a ampararse en esa ley y la que la complementa son alrededor de 180. 


Quiere decir que en el tema de discapacidad tenemos un problema de relación con el Banco 
de Previsión Social. 


En cuanto a la otra pregunta del señor Senador Solari, en realidad no tengo conocimiento. 
Personalmente, lo que conozco es la ordenanza del Ministerio para la creación de una unidad de 
registro de malformaciones congénitas de nacidos vivos, y creo que ahora ampliaron el espectro a 
nacidos muertos. Esa unidad podría ser lo que aquí se menciona como un registro, pero en realidad 
este proyecto de ley está pensado desde el punto de vista de los familiares. Lo que pretendemos es 
que cuando el médico dice a los padres que su hijo nació con un problema que no saben cuál es, pero 
que podría ser acondroplasia, tengan adónde ir. Actualmente, a las veinticuatro horas de nacido un 
enano en el Uruguay nosotros ya sabemos dónde nació, quién es el médico, quiénes son los padres y, 
si ellos quieren, les podemos acercar información. Los padres tienen adónde recurrir y los médicos 
también pueden acceder al banco de datos que tiene nuestra página web. En realidad, contamos con 
mucha información, pero no podemos colgar todos los artículos en la web, porque no tenemos los 
medios económicos para hacerlo. 


SEÑOR LACALLE HERRERA.- Me gustaría saber si no se han presentado para conseguir los 
subsidios que brinda el Presupuesto. 


SEÑOR SOSA.- No, no lo hemos hecho. 


Quiero señalar, además, que en el exterior las fundaciones apoyan este tipo de cosas, lo que 
no ocurre en Uruguay, aunque igualmente nosotros logramos algunas. Presentamos un proyecto, de 
tres años de duración, para capacitar médicos en el exterior, traer médicos extranjeros y hacer talleres 
en forma permanente. Asimismo, en estos momentos la Presidenta de nuestra Asociación está en 
España, en un congreso de enanismo. 


Lo que no hemos podido hacer es investigación clínica, a pesar de que fuimos al Pasteur y 
hablamos con su gente -que está de acuerdo con esto- porque las cifras que se manejan para poder 
desarrollar algo son muy altas. 


Nuestro propósito con este proyecto es que se puedan concretar logros parecidos con todas 
las enfermedades; me refiero a contar con un banco de datos, interactuar con él, poder acceder, no ya 
a una segunda opinión sino a métodos de diagnóstico más adelantados o, al menos, saber dónde se 
realizan. 


En cuanto a los medicamentos, no pretendemos que se pague ninguno, pero creo que los 
padres tenemos derecho a saber si los hay. Por ejemplo, si uno viaja a otros lados y pregunta cuál es 
el remedio para la acondroplasia, le dicen que es la somatropina, que está aprobada en países como 
Sudáfrica, Japón, etcétera. Sabemos que existen trece patentes de remedios para la acondroplasia. 
Con esto no estamos diciendo que al acondroplásico se le deba pagar un tratamiento con somatropina 
pero, repito, el padre tiene derecho a saber qué medicamentos se aplican en otros lados y cuáles son 
sus resultados. 


SEÑOR LACALLE HERRERA.- Quisiera saber cuántos casos hay en Argentina, para hacerme una 
idea de la masa crítica. 


SEÑORA MOREY.- No existen registros en ese sentido. 


SEÑOR SOSA.- Nosotros estamos más adelantados que ellos en este sentido. 


SEÑOR LACALLE HERRERA.- Antes que nada, quiero agradecer a nuestros invitados por instruirnos 
en el tema y permitirmos compartir, aunque sea por un instante, los problemas de nuestros 
compatriotas; es así como debe ser. 


En lo personal, se me ocurren algunas ideas con respecto a este asunto. 


En cuanto a lo manifestado por el doctor Solari sobre el aspecto de la incapacidad, me parece 
que lo podemos subsanar y sobre eso hablaremos después; a mi juicio, sería lo primero. 


El segundo aspecto a tener en cuenta es el incumplimiento -realmente vergonzoso- por parte 
de todos los gobiernos de la ley que dispone el 4% de empleos para discapacitados. Recuerdo que con 
mi querido amigo, el ex Senador Cersósimo, trabajamos en esa ley en una Legislatura anterior -cuando 
quien habla también era Senador- pero la misma no se ha cumplido. Sé que la Diputada Verónica 
Alonso está llevando adelante una gran campaña, que esperamos culmine con éxito; considero que 
cargos públicos ha habido como para que esto se pueda concretar y los puedan ocupar, por lo menos, 
un par de miles de estas personas. 


Hace unos días, relacionando el tema con lo internacional, desembarqué en lo que son las 
enfermedades raras -no soy médico sino abogado- y se me habían ocurrido varias ideas al respecto. 
Es claro que ningún laboratorio experimenta para lograr medicamentos para este tipo de 
enfermedades, porque los clientes son muy pocos; parece durísimo pero es una realidad. Entonces, 
había propuesto que se generara una fundación -que se podría llamar “Bicentenario”- de los países 
sudamericanos para que los grandes donantes que hay en el mundo posibiliten las investigaciones de 
las enfermedades raras más prevalentes en nuestro continente y, así, esas poquísimas medicinas 
surgieran, se inventaran; esto se concretaría solamente si esos donantes pagaran el costo respectivo, 
porque industrialmente no tendría futuro. 


Nuestros visitantes nos han hablado de los pocos casos que existen de esta enfermedad, por 
lo que pensé que teniendo al lado al Gran Buenos Aires, con doce millones de habitantes -que es una 
masa crítica- quizás podríamos vincularnmos y hacer cosas entre todos. Simplemente, acerco estas 
observaciones porque para encarar este tipo de cosas a veces “amucharse” sirve; en ocasiones, por la 
poca ocurrencia de esas patologías las personas afectadas se sienten más solas todavía que en otros 
casos. 


Por último, quería decir que aquí, en la Comisión, encontrarán todo el refugio que pueda 
darles el Estado uruguayo y también ideas, porque eso es lo bueno: tener ideas que sean prácticas. 


SEÑORA MOREY.- Muchas gracias. 


Debo decir que somos conscientes de que nuestro país es muy chico y los médicos no 
pueden conocer en profundidad cada una de las enfermedades raras, y por eso pensamos que esto 
era una solución. También por ese motivo se nos complica para investigar, pues nuestro país tiene muy 
pocos habitantes y eso hace que haya pocos casos de cada una de las enfermedades. Pienso que 
entre todos podemos ayudarnos y por eso consideramos fundamental la participación de las 
asociaciones junto con el Estado, para enriquecernos mutuamente. No se debe sobrecargar al Estado 
con más problemas, sino que las asociaciones deben acercar sus conocimientos para sumar 
esfuerzos. 


En Argentina nos vinculamos con la Asociación Civil Zoe, pero increíblemente nos 
relacionamos más con la Fundación Alpe en España, porque fue la primera que nos abrió los ojos y 
nos dio información a través de una página web, y luego se realizó un foro donde nos conocimos los 
padres uruguayos con hijos que padecen esta enfermedad. 


SEÑOR PRESIDENTE.- Antes que nada, brindo mi reconocimiento a nuestros invitados, que vienen 
por una causa sentida, de la que son actores, que nos llega profundamente. 


Entiendo que a partir de la acondroplasia se vinculan con el Programa Nacional de 
Enfermedades Raras, que reúne a todos los que las padecen. Hemos presentado un proyecto de ley 
que está a estudio y el aporte que han realizado nos ayuda en el conocimiento de estas enfermedades. 
A medida que aumenta el tamaño de la visión en el microscopio, aparecen más cosas. Según 
informaron, hay muchos tipos diferentes de enanismo en el Uruguay. 


SEÑOR SOSA.- Nuestra asociación empezó solo con los casos de acondroplasia y casi 
inmediatamente comenzaron a aparecer otros tipos de enanismo, más raros. Inclusive, los médicos 
que vienen del extranjero llevaron datos para ver si podían llegar a un diagnóstico, al que todavía no 
han llegado, pero están en eso. Los médicos que vinieron del Hospital de Pediatría Garrahan tienen en 
su registro 900 casos de enanismo, es decir que cuentan con mucha experiencia. 


Terminando con la idea sobre las asociaciones y el Estado. Si se llegara a lograr una unidad 
de estas características, deberíamos brindar nuestro banco de datos, al igual que otras asociaciones 
en el Uruguay, para que el trabajo fuera más rápido. Esa es la idea de conexión entre las asociaciones 
y una unidad de este tipo. Para nosotros es fundamental la unión de los padres y los niños, con 
información proveniente de profesionales entendidos en la materia. 


SEÑOR PRESIDENTE.- Creo que la detección de la enfermedad a temprana edad y el estar unidos a 
la academia son factores fundamentales, porque con la decodificación del genoma humano se están 
descubriendo cosas todos los días. Incluso, voy a citar mi caso personal. Gracias a estos 
procedimientos, hace poco tiempo descubrí que tengo una mutación en la sangre, que explica algunos 
de los problemas que padecía mi abuelo, mi madre y mis hijas. En realidad, mediante unos análisis que 
mi hija se hizo en España supimos de qué mutación hablábamos, sobre qué gen y cómo nos afectaba. 
Ahora entiendo lo que me pasa y lo puedo manejar mejor. En realidad, realizar una detección temprana 
permite una mejor calidad de vida a la gente. 


Existen los denominados medicamentos huérfanos, que cuestan mucho dinero, y no parece 
razonable que de todas las personas que padecen estas enfermedades, solo quien tenga dinero los 
pueda adquirir, porque ¿qué hace quien no lo tiene? 


Pues bien, tendremos una discusión al respecto y vendrán las autoridades de Salud Pública, 
pero tengan por seguro que ustedes ayudaron a fundamentar el proyecto de ley. 


La Comisión les agradece su visita y personalmente quisiera felicitarlos por la dedicación y la 
constancia. En definitiva, lo bueno es que el resultado de todo esto no será solo para su caso 
particular, sino que abarcará a todas las personas que padecen este tipo de afecciones. 


(Se suspende la toma de la versión taquigráfica) 


Linea del vie de náaina 
Montevideo, Uruguay. Poder Legislativo. 


